A Korean population study for the COfiler STR loci (D3S1358, D16S539, TH01, TPOX, CSF1PO, D7S820). by �떊寃쎌쭊
─ 65─
韓 法 醫 誌 : 第27卷·第1號
Kor. J. Legal Med. Vol. 27, No. 1
한국인에서COfiler STR(D3S1358, D16S539, TH01,
TPOX, CSF1PO, D7S820) 유전좌의집단유전학적연구
연세대학교치과대학구강내과학교실, 2연세대학교의과대학법의학과, 3국립과학수사연구소법의학과
4연세대학교생체인식연구센타, 5연세대학교개인식별연구소
권정승·신경진2, 4, 5·양윤석2·한길로3, 4, 5·김종열1, 2, 5·최종훈1, 2, 5
= Abstract =
A Korean population study for the COfiler STR loci
(D3S1358, D16S539, TH01, TPOX, CSF1PO, D7S820)
Jeong-Seung Kwon, Kyoung-Jin Shin2, 4, 5, Yun-Seok Yang2, Gil-Ro Han3, 4, 5,
Chong-Youl Kim1, 2, 5, Jong-Hoon Choi1, 2, 5
Department of Oral Diagnosis and Oral Medicine, College of Dentistry, Yonsei University
2Department of Forensic Medicine, College of Medicine, Yonsei University
3Department of Forensic Medicine, National Institute of Scientific Investigation
4Biometrics Engineering Research Center, Yonsei University
5Human Identification Research Institute, Yonsei University
In the United States, the Federal Bureau of Investigation (FBI) officially launched its national DNA
database. This database, named the combined DNA Index System (CODIS), included one gender-
determining amelogenin and 13 polymorphic short tandem repeats (STR) loci. To introduce a new
STR system, a population database for the relevant population must be established for the statisti-
cal analysis of forensic cases. AmpFlSTR Profiler Plus PCR Amplification Kit (Profiler Plus Kit) and
AmpFlSTR COfiler PCR Amplification Kit (COfiler Kit) are required to obtain information from all
the 13 CODIS core STR loci. Study on 9 STR loci using Profiler Plus kit was already performed in
a Korean population, but not yet on 6 STR loci using COfiler Kit.
This study intends to evaluate usefulness of 6 COfiler STR loci (D3S1358, D16S539, TH01, TPOX,
CSF1PO, D7S820) in forensic identification. Buccal swab samples obtained from 300 randomly select-
ed unrelated Koreans. DNA was extracted from the buccal swab samples and multiplex polymerase
chain reaction (PCR) was performed using the COfiler Kit to amplify it. And using automated DNA
sequencer and computer program, the allele and genotype frequency distribution is investigated and
statistical analysis was performed for the PCR products. The following results were obtained:
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서 론
법의학 영역에서 대형 참사나 범죄와 관련된 개인
식별은 대단히 중요한 과제로서, 전통적 방법으로 본
적, 출생지, 현주소, 성명, 학력, 경력 등 비신체적인
자료와 인종, 성별, 연령, 골격, 안모, 피부색, 눈동자
색, 모발, 혈액형, 지문, 족문, 구순문, 치아 등의 육
안적 특징 및 해부학적 특징 등이 이용되어 왔으며,
법의학적 시료의 보존 상태가 좋지 않은 경우와 같
이 전통적 방법에 의한 신원 확인이 한계를 갖는 경
우는 유전자 검사법 등을 활용하고 있다.
유전자 검사법이 일반화되기 이전에 분자생물학 영
역에서 법의학적 증거물로 개인식별에 이용한 다형
성 유전 표식자(polymorphic genetic markers)의 검
사는 주로 혈액형, 효소형, 혈청단백질형, HLA형에
대한 것이었고, 이들 유전 표식자의 다형성은 단백질
수준에서의 항원성이나 전기 영동에 의한 이동성의
차이에 의해서 검출되었다. 개인식별에 사용된 대표
적인 유전학적 방법은 ABO 혈액형 결정으로서 검사
시간은 짧지만 4개의 표현형만이 존재하므로 얻을 수
있는 정보는 제한적이었다.
특히, 법의학적 개인식별에서 DNA 수준의 연구가
급진전되기 시작한 것은 Smith 등1)에 의하여 DNA
의 염기 배열 중에서 특정 염기 부위만을 인식하고
그 부위를 절단하는 제한 효소가 발견되면서부터였
다. Jeffreys 등2, 3)은 사람의 myoglobin 유전자에서
반복된 염기 서열이 포함된 DNA의 특정 부위를 발
견하였으며, 제한효소를 이용하여 자른 DNA 단편의
다형성을 검색한 결과, 이 다형성이 사람의 지문과
필적할 정도의 개체 특이성을 나타내므로 이를 유전
자지문(DNA fingerprints)이라 명명하였는데, 그 이
후 다형성 유전좌위를 이용한 유전자 검사법이 법의
학적인 감정에 이용되기 시작하였다4, 5). 이 때 이용
된 restriction fragment length polymorphism
(RFLP)은 제한효소를 이용하여 반복된 염기 서열의
다형성을 평가하는 방법으로, 돌연변이에 의하여
DNA 염기 배열에 변이가 일어날 수 있기 때문에 제
한 효소를 이용하여 DNA를 절단할 경우 길이가 서
로 다른 DNA 단편들이 생성되는 것을 이용한 것이
다. 이 방법이 소개된 이후 법의학에서의 유전자 검
사법은 비약할만한 발전을 이루기 시작하였다.
DNA 분자에서 다형성 유전 표식자(polymorphic
genetic markers)의 구조적 특징을 분석하는 기법을
유전자검사(DNA typing)라 하는데, 초기의 유전자
검사는 10-100개 정도의 염기가 한 단위를 이루어
규칙적으로 반복되는 minisatellite 유전좌6)를 대상으
로 하였고, Nakamura 등7)은 이를 variable number
of tandem repeats(VNTR) 유전좌라 하였다. 이러한
반복 염기 서열은 개인마다 길이 다형성 (length
polymorphism)7, 8)을 나타내므로 개인식별 및 친자확
인 검사에 이용하기 시작하였다. 즉, 제한 효소를 이
─ 66─
1. The observed heterozygosity at each STR locus ranged from 0.650 to 0.800 and the expected
heterozygosity at each STR locus ranged from 0.642 to 0.787.
2. The polymorphism information content (PIC) at each STR locus ranged from 0.583 to 0.752
and is higher than 0.5 for all loci to have relatively high information content.
3. The power of discrimination (PD) at each STR locus ranged from 0.811 to 0.921 and the com-
bined power of discrimination is calculated to be 0.999996.
4. The mean exclusion chance (MEC) at each STR locus ranged from 0.386 to 0.576 and the com-
bined mean exclusion chance is calculated to be 0.98088.
Based on the results of this study, 6 COfiler STR loci may be useful in forensic identification
including finding an individual in relation to criminal case and paternity testing.
Key Words : COfiler, STR loci, CODIS, individual identification, D3S1358, D16S539, TH01, TPOX,
CSF1PO, D7S820
용하여 VNTR을 둘러싼 DNA 부위를잘라내는 RFLP
방법을 이용하였는데, 제한 효소로 절단하여 생성된
DNA 단편을 전기 영동, Southern blot, 그리고 단좌
위 또는 다좌위 탐침을 이용하여 혼성화의 과정을 거
쳐 검색할 수 있었다7). 그러나 RFLP는 비교적 많은
양 즉, 최소 500 ng 이상의 분해되지 않은 고분자
DNA가 필요하므로 혈흔, 모발, 타액, 장기간 경과되
어 부패된 치아와 같이 극소량의 DNA만을 얻을 수
있는 경우나 균으로부터 유래된 다량의 DNA가 있는
경우에는 사용이 제한되고 검사 과정에 많은 시간,
노력, 비용이 요구되는 단점이 있었다.
그 이후 Mullis와 Faloona9)에 의해 중합효소연쇄반
응(Polymerase chain reaction; PCR)을 이용한 특정
유전자의 다변이 부위을 증폭하는 방법이 개발되어
VNTR 유전좌위의증폭이가능해지면서이를ampli-
fied fragment length polymorphism (AMP-FLP)이
라 명명하였고, 이 방법을 통해 미량의 DNA를 함유
하거나 분해 정도가 심한 경우에도 유전자 검사가 가
능하게 되었다.
한편 Craig 등10)은 반복 염기 서열 중 반복 염기
단위가 2-6개인 유전좌위를 short tandem repeats
(STR) 유전좌라 명명하였고, Litt와 Luty11)는 이를
microsatellite 유전좌라 명명하였다. STR 유전좌는
VNTR 유전좌에 비해 단일 유전좌에서 나타나는 대
립유전자의 수가 상대적으로 적어 다형성 즉, 개인식
별력은 떨어지나, 여러 유전좌를 동시에 증폭하는 다
중중합효소연쇄반응(multiplex PCR)을 이용하여
VNTR 유전좌 이상의 식별력을 얻을 수 있음이 밝
혀지고, 또한 소량(0.5-2 ng)의 시료, 고도로 분해
된 시료에서도 대립유전자의 증폭이 가능하다는 장
점 때문에 최근에는 법의학적 유전자 검사에서 STR
유전좌에 대한 연구가 주류를 이루고 있다12).
Smith 등13)이 프라이머 (primer)에 각각 다른 형
광물질을 부착하여 증폭하는 방법을 개발하여 전기
영동시 동일 lane에서 PCR 산물을 분석할 수 있게
되었고, Carrano 등14)에 의해 형광색소를 부착한
DNA 단편과 내부크기표지자(internal size standard)
를 함께 전기영동하여 서로 다른 lane에 위치한 시
료 DNA와 내부크기표지자의 이동상을 비교함으로써
DNA 단편의 크기를 정확히 측정할 수 있게 된 이
래, 1991년 형광상 STR 표식자(fluorescent STR
markers)가 처음 소개되면서 유전자 검사 방법은
STR 유전좌를 이용한 방법이 보편화되었다. 한편 레
이저-형광 검색(laser-fluorescence detection)과정
을 이용한 자동 염기 서열 분석기가 개발되면서 다
형성 STR 유전좌의 대립유전자를 정확하고 빠르게
분석할 수 있게 되었다15, 16).
이러한 발전에 힘입어 미국에서는 1998년
Combined DNA Index System(CODIS)을 사용하여
FBI를 중심으로 범죄 용의자의 색출을 위한 유전자
자료은행을 구축하고 있는데, 그 대상 유전좌는 성별
결정을 위한 amelogenin 유전좌와 13개의 STR 유
전좌 즉 D3S1358, VWA, FGA, D8S1179, D21S11,
D18S51, D5S818, D13S317, D7S820, D16S539,
TH01, THOX, CSF1PO로 구성되어 있다. 이는 미
국 Applied Biosystems사의 AmpFlSTR Profiler
Plus PCR Amplification Kit (이하 Profiler Plus Kit)
와 AmpFlSTR COfiler PCR Amplification Kit(이하
COfiler Kit)을 이용하면 모두 검색이 가능하다. 한
편, 다형성을 나타내는 유전좌위를 개인식별이나 친
자확인 검사 등에 적용하기 위해서는, 대상 집단에
따라 각 유전좌에서 발현되는 대립유전자의 빈도가
다르기 때문에, 반드시 특정 집단에서 대립유전자 및
유전자형의 발현 빈도를 파악하고 이들 자료로부터
관측이형접합도, 기대이형접합도, 다형정보력, 개체식
별력, 평균부권배제력 등과 같은 통계량 산출을 통해
각 STR 유전좌의 정보력을 확인하는 집단유전학적
연구가 선행되어야 한다. 이러한 관점에서 보면, 한
국인에서 Profiler Plus Kit로 검색할 수 있는 9개 유
전좌에 대한 자료는 이미 발표되었으나17), COfiler Kit
의 자료와 관련해서는 이를 구성하는 각각의 STR에
대한 집단유전학적인 연구는 여러 편의 논문으로 나
누어 연구 발표된 적이 있지만18-21), 이들을 동시에 검
색하여 연구한 결과는 아직까지 보고된 바가 없다.
이에 본 연구에서는 미국 FBI 유전자 은행의 기본
STR 유전좌이며 현재 개인식별과 친자확인 검사에
서 가장 많이 사용하는 이들 6개 유전좌를 동시 검
색한 연구의 결과를 보고함으로써 법의학적 실무에
유용한 자료를 제시하고자 한다.
연구재료및방법
1. 연구재료
집단유전학적 연구를 위하여 무작위로 선택한, 혈
연 관계가 없는 300명의 한국인을 표본으로 선정하
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고, 이들로부터 DNA를 추출하고자 소독된 면봉으로
협점막을 2-3번 긁어 구강 상피를 채취하였다. 이때
사용한 면봉을 1.5 ml microcentrifuge tube에 즉시
넣고 두껑을 닫은 후 DNA를 추출할 때까지 -20℃
냉동고에 보관하였다.
2. 연구방법
가. DNA의 추출
수집된 시료로부터 QIAamp DNA Mini Kit (QIA-
GEN, Hilden, Germany)를 이용하여 다음과 같이
DNA를 추출하였다. 먼저 400 ㎕의 phosphate
buffered saline(PBS), 20 ㎕의 QIAGEN protease,
400 ㎕의 Buffer AL을 면봉이 담겨 있는 1.5ml
microcentrifuge tube에 넣어 혼합한 다음 즉시 15
초간 vortexing하였다. 56℃ 순환항온수조에서 10분
간 반응시킨 후 짧게 원심 분리한 다음 다시 400㎕
의 100% 에탄올을 첨가하고 vortexing한 후 짧게 원
심 분리하였다. 이렇게 혼합된 용액으로부터 700 ㎕
를 취하여 QIAamp spin column에 옮긴 후 6000×
g로 1분간 원심 분리하여 여과된 용액은 버렸다. 이
러한 과정을 남아 있는 혼합액이 없어질 때까지 반
복하였다. 500 ㎕의 Buffer AW1을 넣고 6000×g로
1분간 원심 분리, 500 ㎕의 Buffer AW2을 넣고
20000×g로 3분간 원심 분리, 그리고 여과된 용액
을 버리고 20000×g로 다시 1분간 원심 분리하였다.
150 ㎕의 Buffer AE를 넣고 상온에서 1분간 반응시
킨 후 6000×g로 1분간 원심 분리하여 여과된 용액
을 중합효소연쇄반응에 사용하기 전까지 -20℃ 냉
동고에 보관하였다.
나. 중합효소연쇄반응
중합효소연쇄반응(polymerase chain reaction;
PCR)은 2-10 ng의 주형 DNA와 AmpFlSTR
COfiler PCR Amplification Kit(Applied Biosystems,
Foster City, U.S.A.) 사용설명서에서 추천하는 시약
의 약 1/4을 사용하여 최종 부피는 13 ㎕로 하였다.
중합효소연쇄반응의 열 순환은 GeneAmp 9600
PCR system(Perkin-Elmer, U.S.A.)를 이용하여 95
℃에서 11분간 변성시키고 94℃에서 1분, 59℃에서
1분, 72℃에서 1분의 조건으로 30회 중합 반응 후
최종적으로 60℃에서 45분간 반응시킨 후 4℃에 잠
시 보관하였다.
다. 중합효소연쇄반응 증폭산물의 크기 측정
중합효소연쇄반응에 의한 증폭산물 1.5 ㎕와 내부
크기표식자(internal size standard) GeneScan-500
ROX(Applied Biosystems, Foster City, USA) 1.0
㎕를 24 ㎕의 탈이온화된 formamide와 혼합한 후에
95℃에서 3분간 방치하여 변성시킨 후 얼음에서 최
소 3분 이상 급냉하였다. 또한 대립유전자 크기표식
자(AmpFlSTR COfiler Allelic Ladder; 이하 COfiler
Allelic Ladder; Applied Biosystems, Foster City,
USA) 1.0 ㎕도 증폭산물과 동일한 방법으로 준비한
후ABI Prism 310 Genetic Analyzer capillary elec-
tropho esis system(Applied Biosystems, Foster
City, U.S.A.) 자동 염기 서열 분석기를 이용하여 전
기 영동하였다. 중합효소연쇄반응 증폭산물, 대립유
전자 크기표식자, 내부크기표식자의 DNA 단편 크기
는 전기 영동 중에 실시간으로 ABI Prism 310 Data
Collection Software 1.2(Applied Biosystems,
Foster City, U.S.A.)에 입력시킨 후 GensScan
Analysis Software 3.1(Applied Biosystems, Foster
City, U.S.A.)을 이용하여 내부크기표식자에 대한 상
대적인 크기로 각각의 대립유전자 크기를 확인하였
다.
라. 대립유전자의 명명
원칙적으로 대립유전자는 International Society of
Forensic Hematogenetics(ISFH)의 권장사항22)에 따
라 전체 반복단위의 총 개수에 따라 명명하는 것을
기본으로 하였으며, COfiler Allelic Ladder에 포함되
어 있는 각 유전자의 크기표식자와 그 크기를 비교
하여 GenoTyper Software 2.5(Applied Biosystems,
Foster City, U.S.A.)를 이용하여 명명하였다.
마. 대립유전자 빈도 및 유전자형 분포 분석
대립유전자 빈도(allele frequency)는 각 유전좌에
서 발현되는 유전자형(genotype)으로부터 대립유전
자를 확인하고 관찰된 각 대립 유전자의 수를 총 대
립유전자 수로 나누어 계산할 수 있는데 본 연구에
서는 PowerStat Excel Template23)를 사용하여 계산
하였다.
바. 통계적 분석 24)
각 유전좌에서 관측이형접합도(observed het-
erozygosity), 기대이형접합도(expected heterozy-
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gosity), 다형정보력(polymorphism information
content; PIC), 개체식별력(power of discrimination;
PD), 평균부권배재력(mean exclusion chance; MEC)
을 산출하였다.
1) 이형접합도
(가) 관측이형접합도
관측이형접합도(observed heterozygosity)는 조사
대상 집단에서 실제로 관측되는 이형접합자(het-
erozygote) 발현빈도로서 PowerStat Excel
Template23)를 사용하여 계산하였다.
(나) 기대이형접합도
기대이형접합도(expected heterozygosity)는 대립
유전자 빈도를 이용하여 집단에서 추정되는 이형접
합자 발현빈도로서 Nei와 Roychoudhury25)의 방법에
따라 계산하였다.
2) 다형정보력
정보력(polymorphism information content; PIC)
이란 자식의 유전자형으로부터, 질병을 일으키는 우
성 대립유전자를 가지고 있는 부모 중 한 명의 index
유전자와 marker 유전자의 연관된 대립유전자를 추
정할 수 있는 능력을 말하며, 자식의 정보력과 그 교
배빈도를 곱하여 정리한 것이 다형정보력이다26). 다
형정보력도 PowerStat Excel Template23)를 사용하
여 계산하였다.
3) 개체식별력
개체식별력(power of discrimination; PD)은 집단
에서 임의로 선택된 두 사람이 같은 유전자형을 나
타내지 않을 확률에 바탕을 둔 값이다27). 개체식별력
도 PowerStat Excel Template23)를 사용하여 계산하
였다.
4) 평균부권배제력
한 남자가 친부임을 주장하는‘모(母)’와‘자(子)’
의 유전자형에 의해 이 남자의 ’자‘에 대한 친부 여
부를 판단하는 지표로‘자’의 유전자형 중‘부(父)’
에게서 받았을 가능성이 있는 대립유전자를 가지고
있지 않으면 ’자‘의 ’부‘일 가능성이 없는 것으로 판
단되고 이 남자가 부권에서 배재되었다고 하는데, 평
균부권배제력(mean exclusion chance; MEC)은 부
권을 주장하는 남자마다 가능한 모든 경우를 고려하
여 계산한 값이다. 평균부권배제력은 Ronald 등28)의
방법에 따라 계산하였다.
사. Hardy-Weinberg 평형 상태 평가
각 유전좌에서 발현된 유전자형의 빈도가 Hardy-
Weinberg 평형 상태를 유지하는지를 확인하기 위하
여 Lewis의 Genetic Data Analysis(GDA) 프로그램
29)을 이용한 Fisher’s exact test(based on 100000
sufflings)를 시행하여 확인하였다.
결 과
무작위로 선택한 300명의 한국인을 대상으로, 형
광상측정법을 이용하여 COfiler STR 유전좌에서 발
현되는 대립유전자 빈도(allele frequency) 및 유전
자형(genotype) 분포를 분석하고, 통계적 분석(관측
이형접합도, 기대이형접합도, 다형정보력, 개체식별력,
평균부권배제력)을 시행하여 다음과 같은 결과를 얻
었다.
1. 대립유전자빈도및유전자형분포
가. D3S1358 유전좌
D3S1358 유전좌 내에서 발현되는 대립 유전자를
조사한 결과, 대립유전자 12, 13, 14, 15, 16, 17,
18, 19 단편 등 8종을 관찰할 수 있었다. 이들 대립
유전자 중 15번 대립유전자가 0.405로 가장 높은 발
현 빈도를 나타냈고, 다음으로 16번(0.292), 17번
(0.210)이 높은 발현 빈도를 보였으며 12번, 13번,
19번은 0.003으로 가장 낮은 발현 빈도를 보였다.
D3S1358 유전좌에서 발현되는 유전자형은 동형접합
체가 3종, 이형접합체가 14종으로 모두 17종의 서로
다른 유전자형이 관찰되었다 (Fig. 1, Table 1).
나. D16S539 유전좌
D16S539 유전좌 내에서 발현되는 대립 유전자를
조사한 결과, 대립유전자 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14
단편 등 7종을 관찰할 수 있었다. 이들 대립유전자
중 9번(0.257) 대립유전자가 가장 높은 발현 빈도를
나타냈고, 다음으로 11번(0.255), 12번(0.225)이 높
은 발현 빈도를 보였으며, 8번(0.002)이 가장 낮은
발현 빈도를 보였다. D16S539 유전좌에서 발현되는
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유전자형은 동형접합체가 5종, 이형접합체가 13종으
로 모두 18종의 서로 다른 유전자형이 관찰되었다
(Fig. 1, Table 2).
다. TH01 유전좌
TH01 유전좌 내에서 발현되는 대립 유전자를 조
사한 결과, 대립유전자 6, 7, 8, 9, 9.3, 10 단편 등
6종을 관찰할 수 있었다. 이들 대립유전자 중 9번 대
립유전자가 0.518로 가장 높은 발현 빈도를 나타냈
고, 다음으로 7번(0.218), 6번(0.167)이 높은 발현
빈도를 보였으며, 10번이 0.018로 가장 낮은 발현 빈
도를 보였다. TH01 유전좌에서 발현되는 유전자형
은 동형접합체가 4종, 이형접합체가 12종으로 모두
16종의 서로 다른 유전자형이 관찰되었다 (Fig. 2,
Table 3).
라. TPOX 유전좌
TPOX 유전좌 내에서 발현되는 대립 유전자를 조
사한 결과, 대립유전자 8, 9, 10, 11, 12, 13 단편 등
6종을 관찰할 수 있었다. 이들 대립유전자 중 8번 대
립유전자가 0.500으로 가장 높은 발현 빈도를 나타
냈고, 다음으로 11번(0.305), 9번(0.117)이 높은 발
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Table 1. Allele frequency distribution of the D3S1358 locus in a Korean population
Allele 12 13 14 15 16 17 18 19
12 0
13 0 0
14 0 1 00
15 0 0 10 049
16 2 1 08 063 025
17 0 0 01 054 042 012
18 0 0 00 017 008 005 00
19 0 0 00 001 001 000 00 0
Observed No. 2 2 20 243 175 126 30 2
Frequency 0.003 0.003 0.033 0.405 0.292 0.210 0.050 0.003
Fig. 1. AmpFlSTR COfiler multiplex STR data for D3S1358 and D16S539 loci.
현 빈도를 보였으며, 13번이 0.003으로 가장 낮은 발
현 빈도를 보였다. TPOX 유전좌에서 발현되는 유전
자형은 동형접합체가 3종, 이형접합체가 11종으로 모
두 14종의 서로 다른 유전자형이 관찰되었다 (Fig.
2, Table 4).
마. CSF1PO 유전좌
CSF1PO 유전좌 내에서 발현되는 대립 유전자를
조사한 결과, 대립유전자 7, 8, 9, 10, 11, 12, 13,
14 단편 등 8종을 관찰할 수 있었다. 이들 대립유전
자 중 12번 대립유전자가 0.403으로 가장 높은 발
현 빈도를 나타냈고, 다음으로 10번(0.250), 11번
(0.225)이 높은 발현 빈도를 보였으며, 8번이 0.002
로 가장 낮은 발현 빈도를 보였다. CSF1PO 유전좌
에서 발현되는 유전자형은 동형접합체가 5종, 이형접
합체가 15종으로 모두 20종의 서로 다른 유전자형
이 관찰되었다 (Fig. 2, Table 5).
바. D7S820 유전좌
D7S8 0 유전좌 내에서 발현되는 대립 유전자를
조사한 결과, 대립유전자 7, 8, 9, 10, 11, 12, 13,
14 단편 등 8종을 관찰할 수 있었다. 이들 대립유전
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Table 2. Allele frequency distribution of the D16S539 locus in a Korean population
Allele 8 9 10 11 12 13 14
08 0
09 0 20
10 0 30 01
11 0 38 20 22
12 0 34 23 31 13
13 1 09 10 18 21 04
14 0 03 00 02 00 00 0
Observed No. 1 154 85 153 135 67 5
Frequency 0.002 0.257 0.142 0.255 0.225 0.112 0.008
Fig. 2. AmpFlSTR COfiler multiplex STR data for TH01, TPOX and CSF1PO loci.
자 중 11번 대립유전자가 0.338로 가장 높은 발현
빈도를 나타냈고, 다음으로 12번(0.223), 10번
(0.188), 8번(0.153)이 높은 발현 빈도를 보였으며,
7번이 0.002로 가장 낮은 발현 빈도를 보였다.
D7S820 유전좌에서 발현되는 유전자형은 동형접합
체가 5종, 이형접합체가 19종으로 모두 24종의 서로
다른 유전자형이 관찰되었다 (Fig. 3, Table 6).
2. 통계적분석결과
D3S1358, D16S539, TH01, TPOX, CSF1PO,
D7S820 유전좌의 관측이형접합도, 기대이형접합도,
다형정보력, 개체식별력, 평균부권배제력을 산출하여
다음과 같은 결과를 얻었다 (Table 7).
3. Hardy-Weinberg 평형상태
Lewis의 GDA program을 이용하여 시행한
Fisher’s exact test(p)값 (based on 100000 suf-
flings)을 계산한 결과 D3S1358, D16S539, TH01,
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Table 4. Allele frequency distribution of the TPOX locus in a Korean population
Allele 8 9 10 11 12 13
08 75
09 28 03
10 10 05 00
11 95 26 04 026
12 16 05 00 005 00
13 01 00 00 001 00 0
Observed No. 300 70 19 183 26 2
Frequency 0.500 0.117 0.032 0.305 0.043 0.003
Table 3. Allele frequency distribution of the TH01 locus in a Korean population
Allele 6 7 8 9 9.3 10
60. 008
70. 025 015
80. 003 003 00
90. 052 066 12 080
9.3 004 005 00 018 00
1000. 000 002 00 003 02 02
Observed No. 100 131 18 311 29 11
Frequency 0.167 0.218 0.030 0.518 0.048 0.018
Table 5. Allele frequency distribution of the CSF1PO locus in a Korean population
Allele 7 8 9 10 11 12 13 14
07 0
08 0 0
09 0 0 02
10 1 1 06 014
11 0 0 02 031 012
12 1 0 07 067 065 043
13 0 0 02 013 010 016 01
14 0 0 00 003 003 000 00 0
Observed No. 2 1 21 150 135 242 43 6
Frequency 0.003 0.002 0.035 0.250 0.225 0.403 0.072 0.010
─ 73─
Table 6. Allele frequency distribution of the D7S820 locus in a Korean population
Allele 7 8 9 10 11 12 13 14
07 0
08 0 04
09 0 05 01
10 0 19 06 008
11 1 30 12 046 033
12 0 25 06 021 040 018
13 0 04 01 005 007 005 00
14 0 01 00 000 001 001 00 0
Observed No. 1 92 32 113 203 134 22 3
Frequency 0.002 0.153 0.053 0.188 0.338 0.223 0.037 0.005
Table 7. Statistical parameters for the COfiler STR loci
Locus D3S1358 D16S539 TH01 TPOX CSF1PO D7S820
obs-Ha 0.713 0.800 0.650 0.653 0.760 0.787
exp-Hb 0.704 0.787 0.653 0.642 0.719 0.774
PICc 0.651 0.752 0.607 0.583 0.671 0.738
PDd 0.865 0.921 0.837 0.811 0.864 0.915
MECe 0.452 0.576 0.415 0.386 0.477 0.562
aobs-H: Observed heterozygosity, bexp-H: Expected heterozygosity
cPIC: Polymorphic information contents, dPD: Power of discrimination, eMEC: Mean exclusion chance
Fig. 3. AmpFlSTR COfiler multiplex STR data for D7S820 locus.
TPOX, CSF1PO, D7S820 유전좌에서 발현되는 대
립유전자 빈도는 모두 Hardy-Weinberg 평형 상태
에 있는 것을 확인하였다.
고 찰
인체 유전자의 다형성이 발견된 이래 여러 분자생
물학적 기법의 발전과 함께 컴퓨터의 발달로 인한 정
보처리 속도의 향상 및 자동화로 인해 법의학적 개
인식별은 혁신적인 발전을 이루었다. 특히 중합효소
연쇄반응의 도입으로 인해 기존의 검사 방법에서 문
제가 되었던 시료의 양적, 질적 문제를 해결할 수 있
게 되었고, 수 주 정도 소요되던 RFLP에 비해 STR
유전좌에 대한 amplified fragment length polymor-
phism(AMP-FLP)의 경우 수 시간이면 결과를 얻을
수 있기에 이르렀다.
일반적으로 법의학 시료는 미량이 존재하거나 시
료에 존재하는 DNA가 심하게 변질되는 경우가 많으
나, 시료가 어느 정도 변질되어 있어도 일부 증폭하
고자 하는 부위가 보존되어 있으면 중합효소연쇄반
응 과정을 통해 검사가 가능하게 되었다. 특히 다형
성이 높아 법의학적으로 유용한 반복염기서열 즉
VNTR 유전좌와 STR 유전좌의 경우, 중합효소연쇄
반응의 증폭산물을 전기 영동시켜 크기에 따라 분리
하는 AMP-FLP을 이용하게 되면 비교적 용이하게
대립유전자를 판별할 수 있으므로 법의학 검사의 기
본적인 방법으로 이용되고 있다. 개인식별 목적을 위
해서는 변이가 많은 DNA 표식자(hypervariable
DNA markers)를 이용하거나, 다형성이 상대적으로
낮은 경우 여러 개의 표식자를 조합하여 이용할 수
있는데, 이는 검사 과정이 간편하여 흔히 이용되는
VNTR 유전좌나 STR 유전좌의 경우, 다좌위 탐침
(multilocus probe)을 이용한 RFLP 방법에 비해 다
형성이 다소 떨어지기 때문에 여러 유전좌를 검사하
여 이를 보완해야 한다. 그 동안 여러 유전좌를 검사
하기 위해서는 한 시료에서도 유사한 과정을 반복 시
행해야 하는 번거로움과 소모되는 시간과 비용이 증
가하는 제한점이 있었는데, 이는 기존의 PCR 방법을
이용하여 5-6개의 유전좌를 동시에 증폭하는 다중
중합효소연쇄반응 (multiplex PCR)의 응용으로 해결
되었다. 또한 중합효소연쇄반응에서 형광색소가 부착
된 프라이머 (primer)를 이용한 형광상 측정법(flu-
orescent-based typing)과 자동염기서열분석기
(automated DNA sequencer)의 도입으로 인해 분석
에 소요되는 시간 및 비용의 절감은 가속화되었다.
형광상 측정법을 이용하면 여러 유전좌위를 한 lane
에서 동시에 분석할 수 있고, 형광 색소를 인식하는
예민도가 높기 때문에 1ng 정도의 증폭된 DNA 산
물도 분석이 가능하다. 이 때 내부크기표식자(inter-
nal size standard)를 이용하면 전기영동의 물리적 현
상에 의해 야기되는 오차를 제거할 수 있으며, 1bp
또는 2bp의 차이를 나타내는 DNA 단편의 크기를 정
확하게 측정할 수 있다.
크기가 400 - 1000bp인 VNTR 유전좌는 높은 다
형성, 높은 이형접합도, 유전적 안정성 등에서 유전
자 검사의 대상으로 이용되어 왔지만 분해되지 않은
많은 양(500 ng-10 ㎍)의 DNA 시료가 필요하고,
혼성화(hybridization)의 과정을 수행하는데 많은 시
간과 경비가 소요되는 단점이 있다. 따라서 100-400
bp 정도로 크기가 작아서, 분해가 심한 DNA 시료에
서도 파괴되지 않아 증폭이 가능하며, 적은 양(10ng)
의 DNA 시료만으로도 유전자 검사가 가능한 STR
유전좌를 주로 이용하게 되었다. 또한 사용하는 전기
영동 겔의 제한된 해상력과 많은 수의 대립유전자로
인해 정확한 크기 측정이 어려운 VNTR 유전좌에 비
해 STR 유전좌는 대립유전자의 수가 적어 대립유전
자 크기표식자(Allelic Ladder)를 제조하여 정확하고
쉽게 대립유전자를 확인할 수 있다.
DNA는 coding region과 noncoding region으로 이
루어져 있는데, 세포가 단백질을 합성하는데 필요한
정보를 담고 있는 coding region은 human genomic
DNA의 약 5%만을 차지하고 noncoding region이 나
머지를 차지한다. 단백질 합성과 직접적인 관련이 없
으나 개인식별에 사용하는 표식자 즉 반복 염기 서
열은 대부분 non-coding region에 존재하며 인체 유
전자를 구성하는 염기 서열 중 약 30-40%를 차지
한다. 문헌상으로 human DNA에서 수천개의 다형성
STR 유전좌가 확인되었으며, STR 표식자는 genome
전체에 흩어져서 분포하고 약 10kb마다 존재하는 것
으로 알려져 있다30).
STR 유전좌는 반복염기단위의 구성에 따라 동일
한 반복 염기 단위만으로 구성된 단순연쇄반복유전
좌 (simple repeat locus), 두 종류 이상의 다른 반
복 염기 단위로 구성된 혼합연쇄반복유전좌(com-
po nd repeat locus), 두 종류 이상의 다른 반복 염
기 단위 사이에 삽입 염기 서열(intervening
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sequence)이 존재하는 복합연쇄반복유전좌(complex
repeat locus)로 구분할 수 있다12).
한편 STR 유전좌의 모든 대립유전자가 완전한 반
복단위(complete repeat units)를 포함하고 있는 것
은 아니다. 단순연쇄반복유전좌에서도 전체 반복 단
위 사이에 불완전한 반복 단위(incomplete repeat
units)를포함하고있을수있는데이것을microvari-
ants라고 부른다. 예를 들면 TH01 유전좌의 대립유
전자 9.3은 nucleotide 4개로 이루어진 반복단위 9개
와 nucleotide 3개로 이루어진 불완전한 반복단위 1
개를 포함하고 있는데, 이것은 7번째 반복 단위에서
정상적인 AATG 반복단위의 adenine이 결손되어 있
는 것에 기인한다31).
법의학 영역에서 유전자의 다형성을 이용한 개인
식별을 활발하게 이용하게 되면서 일정한 대상 집단
에 대한 집단유전학적 연구 자료를 보관, 관리하는
체계 즉, 유전자 은행에 대한 필요성이 높아지게 되
었다. 미국의 경우 1996년 FBI에서 Combined DNA
Index System(CODIS)으로 알려진국가적유전자자
료체계(national DNA database) 내에 core STR 유
전좌를 결정하여 포함시키려는 노력을 시작한 이래,
1997년 17개의 STR 유전좌(CSF1PO, F13A01,
F13B, FES/FPS, FGA, LPL, TH01, TPOX, VWA,
D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, D13S317,
D16S539, D18S51, D21S11)에 대하여 평가하였으
며, 1997년 STR Project meeting에서미래의 CODIS
national DNA database의 기초를 형성하기 위해 13
개의 core STR 유전좌를 결정하였다. 13개의 CODIS
유전좌는 CSF1PO, FGA, TH01, TPOX, VWA,
D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, D13S317,
D16S539, D18S51, D21S11 유전좌로 이루어져 있
다. 이 중 가장 다형성이 큰 유전좌는 FGA, D18S51,
D21S11 유전좌이며 TPOX 유전좌의 경우 개인차가
가장 적은 것으로 알려져 있다. 13개의 CODIS 유전
좌 중 CSF1PO, TPOX, D5S818, D13S317,
D16S539 유전좌는 하나의 반복염기단위로 이루어진
단순연쇄반복유전좌이고, TH01, D18S51, D7S820
은 non-consensus alleles이 포함된 단순연쇄반복유
전좌이며, FGA, VWA, D3S1358, D8S1179는 non-
consensus alleles이포함된혼합연쇄반복유전좌이고,
D21S11은 복합연쇄반복유전좌이다. 이러한 13개의
CODIS 유전좌를 모두 평가할 경우 서로 관계 없는
개인 (unrelated individual) 간에 우연히 일치할 확
률 (average random match probability)은 1조분의
1보다 작은 것으로 알려져 있다32). 현재 상업적으로
이용할 수 있도록 개발된 STR multiplex kit는 여러
가지인데, 그 중 PowerPlex 1.1 Kit와 PowerPlex
2.1 Kit (Promega Corporation GenePrintⓇ STR
Kits) 또는 Profiler Plus Kit와 COfiler Kit (Applied
Biosystems AmpFlSTRⓇ Kits)를 이용하면 13개의
STR 유전좌에 대한 모든 정보를 얻을 수 있다.
Profiler Plus Kit는 3가지 형광물질(5-FAM, JOE,
NED)를 이용하여 amelogenin 유전좌와 9개의 STR
유전좌를 동시에 증폭할 수 있으며 COfiler Kit는
amelogenin 유전좌와 6개의 유전좌를 동시에 증폭할
수 있다. 시료가 섞였을 가능성을 점검하고 동일한
생체 물질로부터 일치된 결과를 얻기 위해, 두 가지
Kit에는 중복되는 유전좌가 포함되어 있는데 Profiler
Plus Kit와 COfiler Kit의 경우 D3S1358 유전좌와
D7S820 유전좌가 공통적으로 포함되어 있다.
STR 유전좌는 반복 염기 단위의 길이에 따라 din-
ucleotide, trinucleotide, tetranucleotide, pentanu-
cleotide, hexanucleotide repeats라고 명명하는데 이
중 tretranucleotide repeats가 개인식별에서 가장 흔
히 이용된다. 반복 염기 단위의 길이가 짧은 경우
strand slippage로 인해 실제 대립유전자보다 반복 염
기 단위의 크기가 1 bp 이상 작은 중합효소연쇄반응
산물이 생길 수 있으며, 이러한 현상을 shutter
results라한다33). STR 유전좌에 따라tetranucleotide
repeats의 경우 대립유전자 산물 양(allele product
quantity)의 15% 정도까지 발생할 수 있으며, din-
ucleotides, trinucleotides의 경우 30% 이상 발생할
수 있으므로 혼합된 시료를 판독하는데 어려움이 발
생할 수 있다. tetranucleotides의 경우 dinucleotides,
trinucleotides에 비해 shutter product 발생이 적으
며, 크기에 따라 분리되는 전기영동(size-based
electrophoretic separations)시에 가깝게 위치한 이
형접합체(heterozygotes)를 더 쉽게 구별할 수 있는
장점이 있다. 한편 반복 염기 단위의 길이가 긴 유전
좌일수록 다형성이 큰 경향이 있지만34), 크기가 커지
는 단점이 있어 tetranucleotide repeats가 가장 흔히
이용되는데 13개의 CODIS 유전좌는 모두 tetranu-
cleotide repeats이다.
각 유전좌의 유전적 성향을 파악하는데 주로 이용
되고있는인자들은대립유전자빈도(allele frequen-
cy), 유전자형 빈도(genotype frequency), 이형접합
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도(heterozygosity) 등이다. 각 유전좌의 유전적 성
향 파악을 통해 개인식별에 효율적인 유전좌 선택과
관계 긍정의 확률을 구하는데 기초 자료를 구축할 수
있다. DNA를 이용한 개인 식별은 일반적으로 증거
로부터 밝혀진 유전자형을 개인식별 대상의 유전자
형과 같은지 비교한 후 같은 유전자형일 경우 그 증
거물이 개인식별 대상의 것일 가능성을 평가하게 되
는데, 그 가능성은 개인식별 대상이 속해 있는 유전
집단에서 증거물과 같은 유전자형을 가지고 있는 사
람이 어느 정도인가와 관계되며 이는 대립유전자 빈
도에 의해 결정된다고 할 수 있다.
개인식별에 적용하는 STR 유전좌의 경우 개체식
별력이 대개 0.9 이상으로 높고, 관측이형접합도가
70%이상으로 높은 유전좌를 선택하는 것을 권장하
고있다. 또한, 밀접하게연관된유전좌(closely linked
loci)가 선택되지 않도록 다른 염색체 상에 위치하고,
다른 표식자와 다중중합효소연쇄반응을 시행했을 때
안정성(robustness)과 재현성(reproducibility)이 있
고 shutter product 형성이 적으며, 돌연변이율
(mutation rate)이 적고, 분해된 DNA 시료의 분석에
도 적합한 90-500 bp 사이의 대립유전자 길이
(allele length)를 가진 유전좌를 권장하고 있다35).
다형성 유전좌위에서 발현되는 대립 유전자 및 유
전자형의 종류나 빈도의 분포는 집단마다 다르게 나
타나기 때문에 집단유전학(population genetics)에서
는 이들을 파악하여 인류의 진화 및 이동상 등을 추
정하며, 법의학 분야에서는 개인식별과 친자확인 검
사에 적용한다. 따라서 본 연구에서는 COfiler kit로
검색되는 6개의 유전좌에 대해 다중중합효소연쇄반
응으로 증폭한 대립유전자들을 레이저-형광 측정법
으로 검색하여 각 유전좌에서 발현되는 대립유전자
빈도 및 유전자형 빈도로부터 한국인의 유전적 다양
성을 확인하였다.
D3S1358 유전좌는 3번 염색체의 short arm에 존
재하는 혼합연쇄반복유전좌로서 AGAT와 AGAC 반
복염기단위로이루어져있다. COfiler Allelic Ladder
에는 12, 13, 14, 15, 16, 17, 18, 19 등 8종의 대
립유전자에 대한 크기표식자가 있는데, 본 연구에서
는 8종의 대립유전자가 모두 관찰되었다. 이들 대립
유전자가 조합하여 발현될 수 있는 유전자형은 36종
으로 추정할 수 있으나 본 연구에서 관찰된 유전자
형은 동형접합체가 3종, 이형접합체가 14종으로 17
종뿐이었다.
다른 집단을 대상으로 한 연구에서 D3S1358 유
전좌의 대립유전자는 브라질인 (Brazilian) 집단에서
는 11, 20, 21이 추가로 관찰되어 11종이 관찰되었
고36), 미국 흑인(African American), 서부 오스트리
아인(Western Austrailian), 캐나다 백인(Canadian
Caucasian)에서는 한국인 집단과 같은 종류의 8종이
관찰되었다37-39). 남부 스페인인(Andalusia), 미국 백
인(U.S. Caucasian), 북부 아프리카인 (Maghreb), 스
위스 백인(Swiss Caucasian), 스페인인(Hispanic) 집
단에서는 12를 제외한 7종이 관찰되었고40-43), 알래
스카 원주민(Native Alaska) 집단에서는 12, 13, 19
를 제외한 5종이 관찰되었다43).
D3S1358 유전좌의 대립 유전자 발현 빈도에 있
어서 15번 대립유전자가 가장 높은 발현 빈도를 나
타냈는데, 북부 아프리카인, 브라질인, 서부 오스트리
아인, 스페인인, 캐나다 백인 집단에서는 한국인 집
단과 마찬가지로 15번 대립 유전자의 발현빈도가 가
장 높았다. 미국 백인 집단에서는 15가 가장 높고 비
슷한 정도로 16이 두 번째로 높았으며, 알래스카 원
주민 집단에서는 Athabaskan, Inupiat, Yupik 세 집
단에서 15과 16이 비슷한 정도로 첫 번째 혹은 두
번째로 높은 발현 빈도를 보였다. 한편 스위스 백인
집단에서는 16이 가장 높았으며, 미국 흑인에서는 16
이 가장 높고 비슷한 정도로 15가 두 번째로 높았
고, 남부 스페인인 집단에서는 17이 가장 높고 비슷
한 정도로 16, 15가 각각 두 번째, 세 번째 높은 발
현 빈도를 나타냈다.
D16S539 유전좌는 16번 염색체의 long arm에 존
재하는 단순연쇄반복유전좌로서 반복 염기 서열은
GATA이다. COfiler Allelic Ladder에는 5, 8, 9, 10,
11, 12, 13, 14, 15 등 9종의 대립유전자에 대한 크
기표식자가 있는데, 본 연구에서 관찰된 대립유전자
는 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14 등 7종이었다. 이들 대
립유전자가 조합하여 발현될 수 있는 유전자형은 28
종으로 추정할 수 있으나, 본 연구에서 관찰된 유전
자형은동형접합체가 5종, 이형접합체가 13종으로 18
종뿐이었다. 신경진 등21)은 한국인에서 D16S539 유
전좌의 유전적 다형성에 대해 연구한 바 있는데, 본
연구에서 관찰된 대립유전자 및 유전자형과 같은 종
류가 발현된 것으로 보고하였다.
다른 집단을 대상으로 한 연구에서 D16S539 유
전좌의 대립유전자는 브라질인 집단에서는 한국인 집
단과 같은 종류의 9종이 관찰되었으며, 남부 스페인
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인, 미국 백인, 서부 오스트리아인, 스페인인, 캐나다
백인에서는 5를 제외한 8종, 미국 흑인, 북부 아프리
카인, 스위스 백인 집단에서는 5, 15를 제외한 7종,
알래스카 원주민 집단에서는 5, 8, 15를 제외한 6종
이 관찰되었다.
D16S539 유전좌의 대립 유전자 발현 빈도에 있
어서 9번, 11번 대립유전자가 비슷한 정도로 가장 높
은 발현 빈도를 나타냈는데 이는 신경진 등21)의 연
구와 일치된 결과를 보였다. 서부 오스트리아인에서
는 11번이 가장 높고 12번 대립유전자가 비슷한 정
도로 높은 발현 빈도를 보였으며, 미국 흑인, 브라질
인, 북부 아프리카인, 스위스 백인, 스페인인, 캐나다
백인 집단에서는 11번이 가장 높은 빈도를 보였고,
남부 스페인인, 미국 백인 집단에서는 12번이 가장
높았다. 알래스카 원주민 집단에서는 Athabaskan은
10번이, Inupiat, Yupik은 11번이 가장 높은 발현 빈
도를 보였고, 각각 11번과 12번이 두 번째로 높은
발현 빈도를 보였으며, 9번은 비교적 낮은 발현 빈
도를 보였다. 
TH01 유전좌는 11번 염색체의 short arm에 존재
하는 tyrosine hydroxylase gene의 intron 1에서 발
견된 단순연쇄반복유전좌로서 문헌상에서 TC11 또
는 HUMTH01로 표기되기도 하였는데 반복 염기 서
열은 TCTA이다. COfiler Allelic Ladder에는 5, 6,
7, 8, 9, 9.3, 10등 7종의 대립유전자에 대한 크기표
식자가 있는데, 본 연구에서 관찰된 대립유전자는 6,
7, 8, 9, 9.3, 10 단편 등 6종이다. 이들 대립유전자
가 조합하여 발현될 수 있는 유전자형은 21종으로
추정할 수 있으나, 본 연구에서 관찰된 유전자형은
동형접합체가 4종, 이형접합체가 12종으로 모두 16
종의 서로 다른 유전자형이 관찰되었다. 송은섭 등19)
의 연구에서는 본 연구와 동일한 6종의 대립유전자
가 관찰되었고, 발현된 유전자형은 동형접합체가 4
종, 이형접합체가 10종으로 14종의 유전자형이 관찰
되었다. 박종태와 이영직20)의 연구에서는 대립유전자
9.3을 제외한 5종의 대립유전자가 관찰되었으며, 발
현된 유전자형은 동형접합체가 4종, 이형접합체가 9
종으로 13종의 유전자형이 관찰되었다.
다른 집단을 대상으로 한 연구에서 TH01 유전좌
의 대립유전자는 중국인 집단에서는 11이 추가로 관
찰되어 7종이 관찰되었고44, 45), 미국 백인에서는 8.3
이 추가로 관찰되어 7종이 관찰되었으며, 서부 오스
트리아인, 스위스 백인, 스페인인, 캐나다 백인에서는
5번이 추가로 관찰되어 7종이 관찰되었다. 남부 스
페인인, 미국 흑인, 북부 아프리카인, 브라질인 집단
에서는 한국인 집단과 같은 종류의 6종이 관찰되었
으며, 알래스카 원주민 집단에서는 10을 제외한 5종
이 관찰되었다.
TH01 유전좌의 대립 유전자 발현 빈도에 있어서
9번 대립유전자가 가장 높은 발현 빈도를 나타냈는
데, 이는 박종태와 이영직20), 송은섭 등19)의 연구와
일치하는 결과였다. 중국인, 북부 아프리카인 집단에
서는 한국인 집단과 마찬가지로 9번 발현 빈도가 가
장 높았으며, 서부 오스트리아인에서는 6번이 가장
높은 발현 빈도를 보였고, 미국 흑인, 스페인인, 알래
스카 원주민 집단에서 7번이 가장 높은 발현 빈도를
보였으며, 남부 스페인인 집단에서는 9.3이 가장 높
고 비슷한 정도로 9가 두 번째로 높은 발현 빈도를
보였다. 미국 백인, 브라질인, 스위스 백인, 캐나다 백
인 집단에서는 9.3이 가장 높았다.
TPOX 유전좌는 2번 염색체의 short arm에 존재
하는 human thyroid peroxidase gene의 intron 10
에서 발견된 단순연쇄반복유전좌로서 문헌상에서
hTPO로 표기되기도 하였는데 반복 염기 서열은
AATG이다. COfiler Allelic Ladder에는 6, 7, 8, 9,
10, 11, 12, 13등 8종의 대립유전자에 대한 크기표
식자가 있는데, 본 연구에서 관찰된 대립유전자는 8,
9, 10, 11, 12, 13 등 6종이다. 이들 대립유전자가
조합하여 발현될 수 있는 유전자형은 21종으로 추정
할 수 있으나, 본 연구에서 관찰된 유전자형은 동형
접합체가 3종, 이형접합체가 11종으로 모두 14종의
서로 다른 유전자형이 관찰되었다. 박종태와 이영직
20의 연구에서는 대립유전자 13을 제외한 5종의 대
립유전자가 관찰되었으며, 발현된 유전자형은 동형접
합체가 3종, 이형접합체가 9종으로 12종의 유전자형
이 관찰되었다.
다른 집단을 대상으로 한 연구에서 TPOX 유전좌
의 대립유전자는 브라질인 집단에서는 5, 6, 7이 추
가로 관찰되어 9종이 관찰되었고, 스페인인 집단에서
는 6, 7이 추가로 관찰되어 8종이 관찰되었으며, 미
국 흑인 집단에서는 13이 관찰되지 않고 6, 7이 관
찰되어 7종이 관찰되었다. 미국 백인, 알래스카 원주
민 집단에서는 13이 관찰되지 않고 7이 관찰되어 6
종이 관찰되었으며, 중국인 집단에서는 13이 관찰되
지 않고 14가 관찰되어 6종이 관찰되었고, 스위스 백
인 집단에서는 13이 관찰되지 않고 6이 관찰되어 6
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종이 관찰되었다. 남부 스페인인, 북부 아프리카인,
서부 오스트리아인, 캐나다 백인 집단에서는 13을 제
외한 5종이 관찰되었다.
TPOX 유전좌의 대립 유전자 발현 빈도에 있어서
8번 대립유전자가 가장 높은 발현 빈도를 나타냈는
데 이는 박종태와 이영직20)의 연구와 일치된 결과를
보였다. 남부 스페인인, 미국 백인, 미국 흑인, 북부
아프리카인, 브라질인, 스위스 백인, 스페인인, 중국
인, 캐나다 백인 집단에서는 한국인 집단과 마찬가지
로 8번 발현 빈도가 가장 높았다. 서부 오스트리아
인에서는 9번이 가장 높고 8번이 비슷한 정도로 높
은 발현 빈도를 나타냈고, 알래스카 원주민 집단에서
는 11번이 가장 높은 발현 빈도를 보였으며 8은 두
번째 내지 세 번째로 높은 빈도를 보였다.
CSF1PO 유전좌는 5번 염색체의 long arm에 존재
하는 CSF-1 receptor에 대한 c-fms proto-onco-
gene에서 발견되는 단순연쇄반복유전좌로서 반복 염
기 서열은 AGAT이다. COfiler Allelic Ladder에는 6,
7, 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14, 15 등 10종의 대립유
전자에 대한 크기표식자가 있는데, 본 연구에서 관찰
된 대립유전자는 7, 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14 등 8
종이다. 이들 대립유전자가 조합하여 발현될 수 있는
유전자형은 36종으로 추정할 수 있으나, 본 연구에
서 관찰된 유전자형은 동형접합체가 5종, 이형접합체
가 15종으로 모두 20종의 서로 다른 유전자형이 관
찰되었다. 박종태와 이영직20)의 연구에서는 대립유전
자 7을 제외한 7종의 대립유전자가 관찰되었으며, 발
현된 유전자형은 동형접합체가 5종, 이형접합체가 13
종으로 18종의 유전자형이 관찰되었다.
다른 집단을 대상으로 한 연구에서 CSF1PO 유전
좌의 대립유전자는 미국 백인 집단에서는 10.3, 15
가 추가로 관찰되어 10종이 관찰되었다. 서부 오스
트리아인에서는 15가 추가로관찰되었고브라질인집
단에서는 6이 추가로 관찰되어 9종이 관찰되었으며,
남부 스페인인 집단에서는 7이 관찰되지 않고 10.3,
15가 관찰되어 9종이 관찰되었다. 미국 흑인, 북부
아프리카인, 중국인 집단에서는 한국인 집단과 같은
종류의 8종이 관찰되었고, 스페인인 집단에서는 8이
관찰되지 않고 15가 추가로 관찰되어 8종이 관찰되
었으며, 알래스카 원주민, 캐나다 백인 집단에서는 7
이 관찰되지 않고 15가 관찰되어 8종이 관찰되었다.
스위스 백인 집단에서는 7을 제외한 7종이 관찰되었
다.
CSF1PO 유전좌의 대립 유전자 발현 빈도에 있어
서 12번 대립유전자가 가장 높은 발현 빈도를 나타
냈는데, 이는 박종태와 이영직20의 연구와 일치하는
결과였다. 미국 백인, 미국 흑인, 북부 아프리카, 브
라질인, 스페인인, 알래스카 원주민, 중국인 집단에서
는 한국인 집단과 마찬가지로 12번 대립유전자의 발
현 빈도가 가장 높았다. 서부 오스트리아인에서는 11
번, 12번이 똑같이 가장 높은 발현 빈도를 보였고,
남부 스페인인, 캐나다 백인 집단에서는 11번이 가
장 높은 발현 빈도를 보였다. 스위스 백인 집단에서
는 11이 가장 높고, 비슷한 정도로 13, 12, 10이 각
각 두 번째, 세 번째, 네 번째 높은 빈도를 보였다.
D7S820 유전좌는 7번 염색체의 long arm에 존재
하는 단순연쇄반복유전좌로서 반복 염기 서열은
GATA이다. 최근에는 많은 수의 microvariant 대립
유전자가 보고되었다. COfiler Allelic Ladder에는 6,
7, 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14, 15 등 10종의 대립유
전자에 대한 크기표식자가 있는데, 본 연구에서 관찰
된 대립유전자는 7, 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14 등 8
종이다. 이들 대립유전자가 조합하여 발현될 수 있는
유전자형은 36종으로 추정할 수 있으나, 본 연구에
서 관찰된 유전자형은 동형접합체가 5종, 이형접합체
가 19종으로 모두 24종이 관찰되었다.
다른 집단을 대상으로 한 연구에서 D7S820 유전
좌의 대립유전자는 미국 백인, 스페인인 집단에서는
6이 추가로 관찰되어 9종이 관찰되었고, 미국 흑인,
브라질인, 서부 오스트리아인, 스위스 백인, 캐나다
백인 집단에서는 한국인 집단과 같은 종류의 8종이
관찰되었다. 북부 아프리카인 집단에서는 7을 제외한
7종이 관찰되었고, 서부 스페인인, 알래스카 원주민
집단에서는 14를 제외한 7종이 관찰되었다.
D7S820 유전좌의 대립 유전자 발현 빈도에 있어
서 12번 대립유전자가 가장 높은 발현 빈도를 나타
냈는데, 서부 오스트리아인에서는 8번 대립유전자가
가장 높고, 남부 스페인인, 미국 백인, 미국 흑인, 북
아프리카인, 스위스 백인, 스페인인, 캐나다 백인
집단에서는 10이 가장 높은 발현 빈도를 보였으며,
브라질인 집단에서는 10이 가장 높고 비슷한 정도로
11이 두 번째로 높은 발현 빈도를 보였다. 알래스카
원주민 집단에서는 Athabaskan, Inupiat, Yupik 세 집
단에서 각각 10번, 11번, 8번이 가장 높은 발현 빈
도를 보였다.
박종태와 이영직20에 의하면 민족에 따라 대립유
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전자 분포의 균질한 정도가 다르긴 하나 우리 나라
의 경우 VNTR 유전좌에서 보이는 대립유전자의 수
가 STR 유전좌보다 많으며 그 분포 양상도 STR 유
전좌보다 균질한 반면, STR 유전좌의 경우 표본의
대부분이 2 내지 3개의 대립유전자에 속한다고 보고
하였다. 본 연구에서도 표본의 대부분이 3개 정도의
대립유전자에 속하는 결과를 보여 유사한 분포를 보
이고 있었다. 유전자형의 분포에 있어서도 VNTR 유
전좌는 고른 빈도 분포를 보이는 반면 STR 유전좌
는 소수의 유전자형에 국한되어 집단의 유전자형이
표현되는 것으로 보고되고 있다. 본 연구에서도 과반
수 이상이 3종 내지 5종의 유전자형에 해당하는 결
과를 보였는데, 이는 다수를 대상으로 하는 검사에서
다수가 서로 독립적으로 인식될 가능성이 낮으며, 검
색 대상이 많을수록 동일한 형태의 유전자형으로 인
정될 확률이 높음을 의미한다. 즉 단일 STR 유전좌
단독으로는 A, B, AB, O형 등 4가지 표현형으로 분
류되는 ABO식 혈형에 의한 개인식별과 큰 차이를
나타내지는 않는다라고 할 수 있으며, 낮은 빈도의
유전자형을나타내는경우에만ABO식 혈형에서의개
인식별력과 차이를 나타낼 수 있는 인자로 작용할 수
있다는 것을 의미한다. 따라서 단일 STR 유전좌의
경우 다수의 검체를 대상으로 한 개인식별에서 서로
다른 개체가 동일 개체로 인식될 가능성이 높으므로
여러 STR 유전좌를 동시에 검색하는 것이 필요하다.
일반적으로 개인식별을 위한 통계량의 값들은 관
측된 대립유전자의 개수나 유전자형의 개수가 많을
수록 높은 식별력을 보인다고 알려져 있으나, 대립유
전자의 개수가 월등히 많은 경우가 아니라면 식별 목
적에 따라 중요도가 다를 수 있는데, 일반적인 다형
성의 정도는 이형접합도나 다형정보력으로부터 판단
할 수 있으며, 형사소송의 개인식별의 경우에는 개인
식별력, 친자확인의 경우에는 평균부권배제력을 기준
으로 검토하는 것이 바람직하다.
개인식별에서 유전좌의 다형성 정도는 개인식별 결
과의 정확성을 판단하고자 할 때 그 기준이 될 수 있
는데, 집단에서의 STR 유전좌의 다형성 정도를 평
가하는 척도로서 이형접합도 및 다형정보력을 이용
할 수 있다. 유전좌들은 일반적으로 부모 양측으로부
터 유전되는 멘델의 유전법칙을 따르므로 2개의 대
립유전자가 존재하고, 이들이 이루는 이형접합도가
낮으면 대립유전자와 2종의 대립유전자의 조합에 의
해 결정되는 유전자형에 별다른 차이가 없으나, 이형
접합도가 높으면 2개의 대립유전자를 동시에 비교할
수 있는 기회가 많으므로 개인식별에 매우 유용하다.
일반적으로 개인식별에 유용한 유전좌일수록 특정 대
립유전자나 특정 유전자형에 빈도가 집중되지 않아
야 하며, 동형접합도보다는 이형접합도가 높아야 상
호 비교할 수 있는 인자들이 많아지는 것으로 사료
된다. 한편 Botstein 등26)은 다형정보력이 0.5보다 크
면 상당한 정보력을 갖고 있는 것으로 판단하였는데,
본 연구에서 6개의 유전좌는 모두 0.5보다 큰 값을
보여 상당한 정보력을 갖고 있는 것을 알 수 있었다.
각 유전좌에서 분석한 관측이형접합도, 기대이형접합
도, 다형정보력, 개체식별력, 평균부권배제력은 6개의
유전좌 중 TPOX 유전좌가 모든 값에서 가장 작은
값을 보이고, D16S539 유전좌가 가장 큰 값을 보여
개인식별력은 6개 유전좌 중 D16S539 유전좌가 가
장 뛰어난 것으로 나타났다.
형사소송의 개인식별의 관점에서 볼 때 개체식별
력이 중요한 의미를 갖는데 개체식별력은 집단에서
임의로 선택된 두 사람이 같은 유전자형을 나타내지
않을 확률을 의미하며, 이는 다형성 유전좌를 법의학
적 개인식별에 이용할 수 있는지 여부를 판단하는 지
표로 이용할 수 있다. 본 연구에서 개체식별력은 유
전좌에 따라 최소 0.811에서 최대 0.921을 나타냈는
데, 한길로 등(1999)17)의 연구에서 Profiler Plus Kit
로 검색할 수 있는 유전좌가 최소 0.876에서 최대
0.966을 나타낸 것보다는 다소 낮지만, 전체적으로
상당히 높은 값을 보이고 있으며, 누적개체식별력은
0.999996으로 매우 높은 값을 나타내 COfiler STR
유전좌를 개인식별에서 유용하게 적용할 수 있을 것
으로 사료된다. Budowle 등36)의 연구에 의하면 미국
흑인(African American)의 경우 6개 유전좌의 개체
식별력은 최소 0.886에서 최대 0.923의 값을 나타냈
고, 누적개체식별력은 0.99999994의 값을 나타냈으
며, 미국 백인(U.S. Caucasian)의 경우 개체식별력은
최소 0.793에서 최대 0.933의 값을 나타냈고, 누적
개체식별력은 0.999998의 값을 나타냈다. 따라서 한
국인에서 6개의 STR 유전좌를 법의학적 개인식별에
적용하는데 미국 흑인이나 백인의 경우보다 개인식
별력이 크게 뒤지지 않음을 알 수 있었다.
한편 친자확인 검사(paternity test)에서는 어머니
와 아이간에는 혈연 관계가 성립된다는 전제 하에 아
이와 친부임을 주장하는 남자간에 생물학적 부권의
성립여부를 결정하게 되는데, ‘자’의 유전자형 중
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‘부’에게서 받았을 가능성이 있는 대립유전자가 존
재하지 않으면 친자확인 검사의 대상이 되는 남자가
‘자’의‘부’일 가능성이 없는 것으로 판단하고, 이것
을 이 남자가 부권에서 배제되었다고 한다. 이에 한
유전 집단에서 무작위로 추출한 남자가 친자확인의
대상이 되는 아이의 아버지가 아닐 확률인 평균부권
배제력을 친자확인 감정에서 중요한 척도로 이용하
고 있다. 본 연구에서는 유전좌에 따라 최소 0.386
에서 최대 0.576을 보여 단일 STR 유전좌 자체로는
그다지 높지 않지만, 누적평균부권배제력은 0.98088
로 비교적 높은 값을 나타냈으며, Profiler Plus Kit
로 검색되는 유전좌17)의 누적평균부권배제력
(0.99983)보다는 다소 낮은 것으로 나타났다.
Budowle 등36)의 연구에 의하면 미국 흑인(African
American)의 경우 COfiler STR 유전좌의 평균부권
배제력은 최소 0.511에서 최대 0.603의 값을 나타냈
고 누적평균부권배제력은 0.99292의 값을 나타냈으
며, 미국 백인 (U.S. Caucasian)의 경우 평균부권배
제력은 최소 0.377에서 최대 0.616의 값을 나타냈고
누적평균부권배제력은 0.99055의 값을 나타냈다. 따
라서 한국인에서 6개의 STR 유전좌를 친자확인 감
정에 적용하는데 있어서 미국 흑인이나 백인에 비해
서는 평균부권배제력이 약간 낮은 것으로 나타났다.
이상을 종합하여 볼 때, 본 연구에서 사용한 6개
의 유전좌는 동시에 검색하는 경우, 짧은 시간 내에
적은 비용으로 정확한 결과를 얻을 수 있으므로, 한
국인에서 범죄와 관련된 개인식별 및 친자확인 검사
등 법의학적 개인식별에 유용하게 활용할 수 있을 것
으로 사료된다.
결 론
한국인에서 CODIS의 대상유전자인 13개의 STR
유전좌 중 COfiler STR kit로 검색할 수 있는 6개의
STR 유전좌(D3S1358, D16S539, TH01, TPOX,
CSF1PO, D7S820)의 법의학적 정보력을 확인하기
위하여, 혈연 관계가 없는 300명의 한국인을 대상으
로 구강상피세포로부터 DNA를 추출하고, COfiler
STR kit를 이용하여 다중중합효소연쇄반응을 시행한
후, 증폭 산물을 자동염기서열 분석기와 응용소프트
웨어를 이용하여 대립유전자 발현 빈도 및 유전자형
분포를 분석하고 통계적 분석을 시행하여 다음과 같
은 결과를 얻었다.
1. 관측이형접합도는 유전좌에 따라 최소 0.650에
서 최대 0.800로 나타났고, 기대이형접합도는 유전
좌에 따라 최소 0.642에서 최대 0.787로 나타났다.
2. 다형정보력은 유전좌에 따라 최소 0.583에서 최
대 0.752로, 모든 유전좌에서 0.5보다 큰 값을 보여
상당한 정보력을 갖고 있는 것으로 나타났다.
3. 개체식별력은 유전좌에 따라 최소 0.811에서 최
대 0.921로 나타났고, 누적개체식별력은 0.999996이
었다.
4. 평균부권배제력은 유전좌에 따라 최소 0.386에
서 최대 0.576으로 나타났고, 누적평균부권배제력은
0.98088이었다.
이상의 결과를 종합해 볼 때, COfiler kit를 이용하
여 검색할 수 있는 6개의 STR 유전좌는 한국인에서
범죄와 관련된 개인식별, 친자확인 검사 등 법의학적
개인식별에 유용하게 활용할 수 있을 것으로 사료된
다.
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